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Zespół Omenna u kuzynów: różny przebieg kliniczny i identyczna 
mutacja genu RAG1.
Omenn’s syndrome in cousins: different clinical course and identical RAG1 mutation
Anna Szaflarska1, Anna Pituch-Noworolska1, Danuta Kowalczyk1, Marek Zembala1, Mirjam van der Burg2, 
Jacques J. M. van Dongen
STRESZCZENIE
Zespół Omenna jest rzadką postacią ciężkiego skojarzonego niedoboru odporności związaną z wysoką śmiertelnością. 
W pracy zaprezentowano różnice w przebiegu klinicznym i wynikach badań laboratoryjnych u dwóch kuzynów z tym 
zespołem i z identyczną mutacją w genie RAG1.  
Słowa kluczowe: zespół Omenna, mutacja genu RAG1
SUMMARY
Omenn’s syndrome is a rare inherited form of severe combined immunodeficiency associated with high mortality. 
This report presents the clinical course and laboratory findings in two cousins with Omenn` s syndrome which were 
different despite of the identical mutations in RAG1 gene. 
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Table 1. Numbers of white blood cells (WBC) at first examination in patients with Omenn syndrome
Patient No 1 No 2 Age-matched normal values
White blood cells (cells/μl x 103) 28,0 19,6 5,0-20,0
Lymphocytes 
% of WBC cells/μl x 103 % of WBC cells/μl x 103 % of WBC cells/μl x 103
56 15,68 8 1,568 56 2,5–16,5 
Neutrophils 6 1,68 26 5,096 40 1,0–9,5
Eosinophils 35 9,8 62 12,152 3,5 0,07–1,00
Table 2. Humoral and cellular immunity parameters at first examination in patients with Omenn syndrome























































































* Control group – healthy 34 children (18 girls and 16 boys), the medium age 2,1±1,1 years 
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Table 3. Results of flow cytometric analysis of lymphocytes B and T 
at second examination in patients with Omenn syndrome
Patient No 1 No 2













































Table 4. TCRB and TCRG PCR heteroduplex and GeneScan analyses






































Fig. 1. Pedigree of patients with Omenn’s syndrome (OS). The mutations of 
RAG1 gene were determined only in patients 1 and 2. squares = males, circles 
= females, slash = deceased,  shaded = affected, not shaded = healthy
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